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1 
BAB I 
PENDAHULUAN 
 
A. Latar Belakang Masalah 
Thalassemia adalah penyakit genetik yang menyerang darah. Penyakit ini 
terjadi akibat adanya mutasi pada gugus α-globin dan β-globin yang berperan 
dalam mengontrol produksi rantai globin. Akibat adanya mutasi tersebut rantai 
globin yang terbentuk sangat sedikit atau bahkan tidak ada sama sekali (WHO, 
2008). Hal tersebut menyebabkan terbatasnya proses pengikatan oksigen 
dalam haemoglobin darah yang mengakibatkan pasien mengalami anemia.  
Kelainan haemoglobin merupakan penyakit endemis yang menyerang 
60% penduduk dari 229 negara di seluruh dunia. World Health Organization 
(WHO) pada tahun 1994 menyatakan bahwa tidak kurang dari 250 juta 
penduduk dunia, yang meliputi 4,5% dari total penduduk dunia adalah 
pembawa sifat (bentuk heterozigot). Dari jumlah tersebut sebanyak 80-90 juta 
adalah pembawa sifat thalassemia β dan sisanya adalah pembawa sifat 
thalassemia α, sebagian kecil lainnya membawa sifat hemoglobin varian 
seperti HbE, HbS, HbO, dan lain-lain. Saat ini sekitar 7% dari total penduduk 
dunia adalah pembawa sifat kelainan ini. Di Indonesia sendiri thalassemia 
adalah penyebab kejadian anemia terbanyak, yaitu sebesar 31%. (Timan et al., 
2002). Angka pembawa sifat thalassemia adalah 3-5%, bahkan di beberapa 
daerah mencapai 10%, sedangkan angka pembawa sifat HbE berkisar antara 
1,5-36% (HTA Indonesia, 2010). 
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β-Thalassemia Major adalah jenis thalassemia berat yang penderitanya 
memerlukan transfusi darah yang teratur dan pemberian obat-obatan seumur 
hidup untuk mempertahankan hidupnya (CAF, 2014). Anak dengan β-
Thalassemia Major jika terlambat dikenali dan diberi penanganan, kondisi  
anemianya  menjadi  semakin  buruk, pertumbuhan anak dapat terhenti  sama  
sekali,  dan  limpanya terus  bertambah  besar,  sehingga  perutnya  pun 
menjadi  sangat besar (Vullo et al., 1995). Maka dari itu screening thalassemia 
menjadi sangat penting dilakukan. Screening  merupakan hal penting untuk  
pencegahan  penyakit.  Hal ini berpengaruh melalui dua cara, yaitu: pertama, 
mencegah kejadian penyakit dengan meminimalisir atau menghilangkan 
penyebab,  serta  yang  kedua  dengan melakukan  deteksi  dini  dan  sistem 
intervensi (Rowley, 1984). Mavalwala di dalam  bukunya  Dermatoglyphics  
an International  Perspective,  menegaskan bahwa  sidik  jari  dapat 
digunakan  sebagai  alat  screening diagnosis  sehingga  memberi  petunjuk 
kepada  petugas  kesehatan  untuk melakukan  tes  lebih  lanjut  (Reed, 1978). 
Pada  manusia,  proses pembentukan  sidik  jari  terbentuk  dari minggu  
ke  delapan  sampai  minggu  ke enam  belas  setelah  pembuahan. Perbedaan  
pola  sidik  jari  dipengaruhi oleh  beberapa  faktor diantaranya hormon,  jenis  
kelamin,  faktor lingkungan fetus, dan kromosom. Melalui pola sidik  jari  
dapat  diketahui  penyakit  yang memiliki  faktor  resiko  keturunan  yang 
disebabkan  oleh  faktor  genetik (Mustofa, 2007 dikutip dalam Rahma et al., 
2013). Penelitian  menunjukan  bahwa  pada beberapa penyakit  genetik 
memliki  pola  yang  berbeda  dengan penyakit  yang  terjadi  karena 
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perkembangan  non-genetik.  Pola  Arch muncul  sebagai  pola  sidik  jari  
dominan pada  pasien  yang  mengidap  edward syndrome,  frekuensi  pola  
whorl meningkat  pada  penderita  thalassemia, sedangkan  rubella  yang  
disebabkan karena  kelainan  perkembangan  non-genetik  memiliki  frekuensi  
whorl meningkat  dan  loop  radial  selain  pada jari (Rahma et al., 2013) 
Bonvanie (1929) yang dikutip dalam Rahma et al. (2013), menyatakan 
bahwa terbentuknya pola dermatoglifi ada kaitannya dengan perkembangan 
saraf perifer. Hirsch dan Schweichel (1973) juga dikutip dalam Rahma et al. 
(2013) berpendapat bahwa susunan saraf perifer dan pembuluh darah yang 
berpasangan di bawah epidermis telah timbul sebelum terjadi pembentukan 
lipatan kelenjar. Lipatan kelenjar ini terjadi karena adanya pasangan pembuluh 
darah dan saraf tersebut. Adanya gangguan komposisi hemoglobin pada 
pasien β-Thalassemia Major berpengaruh pada perkembangan janin dalam 
kandungan termasuk juga perkembangan neurologi dan vaskularisasi yang 
akan mempengaruhi perkembangan dermatoglifi (Triwani, 2010). 
Karena itu, penulis tertarik untuk melihat gambaran khusus pada 
dermatoglifi pasien β-Thalassemia Major dan menemukan hubungan antara 
gambaran dermatoglifi dengan penyakit β-Thalassemia Major. 
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B. Rumusan Masalah 
Adakah hubungan gambaran dermatoglifi dengan penyakit β-Thalassemia 
Major? 
 
C. Tujuan Penelitian 
a. Untuk melihat dan memaparkan gambaran dermatoglifi pada pasien β-
Thalassemia Major 
b. Untuk menemukan hubungan antara gambaran dermatoglifi dengan 
penyakit β-Thalassemia Major 
 
D. Manfaat Penelitian 
1. Manfaat Teoritis 
a. Penelitian ini diharapkan dapat memberikan informasi tentang 
gambaran dermatoglifi pada pasien β-Thalassemia Major. 
b. Penelitian ini diharapkan dapat menjelaskan hubungan antara 
gambaran dermatoglifi dengan penyakit β-Thalassemia Major. 
2. Manfaat Aplikatif 
Penelitian ini dapat digunakan sebagai referensi screening awal 
penyakit β-Thalassemia Major. 
 
